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儿童及青少年横纹肌肉瘤诊治指南（2026年版）

子十儿童肿瘤专家组

【摘 要】横纹肌肉瘤（Rhabdomyosarcoma，RMS）是儿童期最常见的软组织肉瘤，约占儿童软组织肉瘤的 40%。本病可发生于

全身各部位，常见原发部位包括头颈部、四肢及泌尿生殖系统。其临床表现缺乏特异性，部分患儿确诊时已伴远处转移。目

前，临床实践在风险分层、治疗规范化等方面仍存在不足，且近年来有新亚型。为此，本指南旨在系统介绍其病因、诊断、治疗

与随访方案，为临床诊疗提供科学、规范的参考。临床应用中需结合患者具体情况个体化实施。
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Guideline for the diagnosis and treatment of rhabdomyosarcoma in children 
and adolescents （2026 edition）

The Zhishi Pediatric Oncology Expert Panel
【Abstract】Rhabdomyosarcoma（RMS） is the most common soft tissue sarcoma in childhood，accounting for approximately 40% of pe⁃
diatric soft tissue sarcomas. This disease can occur in any part of the body，with the common primary sites of the head and neck，the ex⁃
tremities，and the genitourinary system. Due to a lack of specific clinical manifestations，some children may present with distant metas⁃
tases at the time of diagnosis. Current clinical practice still faces challenges in risk stratification and treatment standardization，while 
new subtypes have been reported in recent years. This guideline aims to systematically outline the etiology，diagnosis，treatment，and 
follow-up protocols for RMS and provide a scientific and standardized reference for clinical diagnosis and treatment. It should be imple⁃
mented based on the specific conditions of each patient.
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肉瘤主要分为骨肉瘤和软组织肉瘤（sarcomas of soft tis⁃
sues，STS）两大类。软组织肉瘤来源广泛，包括脂肪、肌肉、

神经、血管等结缔组织，涵盖超过 50种组织学亚型[1]。其中，

横纹肌肉瘤（rhabdomyosarcoma，RMS）是儿童最常见的软组

织肉瘤，约占儿童软组织肉瘤的 40%[2]，占所有儿童恶性肿

瘤的 4.5%[3]。该肿瘤好发于 10 岁以下儿童，在成人中较为

罕见。

RMS 可发生于全身各处，常见部位包括泌尿生殖道

（24%）、四肢（19%）、鼻腔和鼻窦（16%）、头颈部（10%）及眼

眶（9%）[4]。该肿瘤易发生转移，常见部位为肺、骨髓及骨骼。

目前主要采用化疗、手术及放疗相结合的综合治疗方案，总

体 5年生存率可达 80%[5]。但因肿瘤部位、患者年龄、分期及

风险组别的不同，生存率存在显著差异[5-6]。
国内各医疗机构对儿童及青少年RMS的诊疗水平存在

差异，且目前尚缺乏针对该群体的规范化诊治指南。为此，

本指南基于现有高级别临床证据与临床实践经验，聚焦诊疗

关键问题，提出循证推荐意见，以规范其临床诊疗决策。

1　指南制订

1.1　指南制订背景　

当前儿童及青少年 RMS 诊疗实践中，存在以下几个突

出问题：一是风险分层不够具体，影响病情及预后判断，不利

于制定个体化治疗方案；二是治疗管理缺乏统一规范，不同

机构或医生间疗法差异影响治疗效果的一致性；三是总体生

存率存在差异，部分患者未能获得理想治疗，生存水平未达

预期。近年来，RMS 新亚型的出现进一步增加了诊疗的复

杂性。因此，制订针对儿童及青少年 RMS 的规范化诊治指

南尤为必要。本指南系统阐述RMS的病因、诊断、治疗及随

访等关键临床问题，旨在为临床工作提供科学、规范的决策

参考，以提升诊疗水平，改善患者预后。
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1.2　指南制订方法　

1.2.1　制订依据　本指南严格依据临床实践指南制订方法

学[7]，并参考中国临床实践指南评价体系。采用推荐分级的

评估、制订与评价（the Grading of Recommendations Assess⁃
ment，Development and Evaluation，GRADE）[8]方法对证据质

量与推荐意见进行分级（表 1），同时遵循卫生保健实践指南

的报告规范，以确保内容的全面、准确与规范。在制订过程

中，综合考量证据质量、干预成本等多方面因素，并通过专家

意见反馈对指南进行修订完善，力求为临床实践提供科学、

可靠的指导。

1.2.2　适用人群　本指南适用于各级医疗机构中从事儿童

及青少年 RMS 诊疗工作的医疗专业人员，为其临床实践提

供指导。指南主要面向疑似或确诊的儿童及青少年患者，旨

在协助医护人员制定科学、合理的诊疗方案，改善患者预后。

2　相关临床问题与推荐意见

2.1　病因　

儿童及青少年RMS的病因尚未明确，多为偶发性，其发

病机制复杂，涉及遗传易感性、环境暴露及表观遗传学异常

等多方面因素。

2.1.1　遗传易感性　研究表明，RMS与遗传因素密切相关。

患者家庭中恶性肿瘤发病率较高，且患儿伴发畸形的概率更

大。RMS与多种肿瘤易感综合征相关，包括 Li-Fraumeni综
合征（与 TP53 基因突变相关）[9]、神经纤维瘤病 1 型（与 NF1
基因异常相关）、Beckwith-Wiedemann 综合征[10]、Costello 综

合征[11]、DICER1综合征、Noonan综合征[12]等。这些综合征的

相关基因突变或异常表达，可能干扰细胞的正常生长、分化

与凋亡过程，从而促进RMS的发生。

2.1.2　环境暴露　环境因素是影响 RMS 发病的重要方面。

①父亲吸烟[4，13]：烟雾中的有害物质可能通过胎盘影响胎儿，

干扰其正常发育与基因表达，增加后代患病风险。②高龄产

妇和母孕早期 X 射线暴露[4，12]：产妇年龄增长可能影响卵子

质量；孕早期X射线暴露则可能直接损伤胎儿脱氧核糖核酸

（deoxyribonucleic acid，DNA），二者均可能增加基因异常与

发病风险。③母亲[13]或儿童[14]使用抗生素、死胎[15]及异常出

生体重[12]：出生体质量过高或过低是腺泡型 RMS 的危险因

素，可能与子宫内生长环境异常影响细胞分化有关。④其

他：现有研究表明，成瘾性药物[4]、父母服兵役[16]、暴露于橙

剂[16]等因素与后代RMS发病风险无显著关联。

2.1.3　表观遗传学异常　表观遗传学异常是RMS发病的重

要机制。 ① DNA 甲基化异常：PAX3-FOXO1 或 PAX7-
FOXO1 等融合基因可驱动特定 DNA 甲基化模式改变[17]，从
而异常调控基因表达，阻碍肌细胞正常分化，促进肿瘤形成。

②微小核糖核酸（micro ribonucleic acid，miRNA）表达异常：

miRNA表达谱失调会影响其肿瘤抑制功能[18]，且与甲基化存

在交互调控[19]。特定miRNA下调可能使肿瘤细胞逃避生长

抑制与凋亡，而 miRNA 与甲基化的相互作用会进一步扰乱

基因表达网络，加速肿瘤进展。

临床问题 1：儿童及青少年 RMS 的主要致病因素有哪

些？

推荐意见1：儿童及青少年RMS的发生是多种因素共同

作用的结果。潜在致病因素包括遗传突变、染色体结构异

常、基因融合、放射线暴露及环境暴露。在分子层面，约 80%
的腺泡型 RMS 存在 PAX3-FOXO1 或 PAX7-FOXO1 融合基

因，该异常可导致肌细胞分化障碍。此外，胚胎型RMS常伴

有 11p15.5区域缺失，进而引起胰岛素样生长因子 2（insulin-
like growth factor 2，IGF2）过表达（证据等级：1B）。

2.2　诊断　

诊断步骤应包括病史采集、体格检查、影像学评估，进而

通过活检获取组织进行病理学及免疫组化分析，条件允许时

应进行遗传学检测，并在此基础上完成风险分层。

2.2.1　临床表现　RMS 的临床表现多样，主要取决于原发

部位，常因症状隐匿而延误诊治。常见表现如下：①脑膜旁

RMS：约占 RMS 病例的 20%，起源于鼻腔、鼻窦、颞下窝、鼻

咽或乳突/中耳等脑膜旁区域。部分患者症状不明显，常见

表现包括鼻腔或外耳道脓血性分泌物、耳道或鼻腔阻塞及吞

咽困难等。因此处解剖结构复杂且毗邻颅腔，肿瘤可能经脑

脊液传播[20]。②眼眶RMS：：约占头颈部RMS的 25%，预后较

好。典型表现为儿童期单侧眼球快速进行性突出、移位及运

动障碍，是提示本病的重要线索[21]。③泌尿生殖系统 RMS：
常见于膀胱与前列腺，多表现为尿路梗阻、便秘、尿道狭窄及

盆腔肿块等压迫症状，可伴非特异性症状如体重减轻、乏力

等[22]。睾丸 RMS 多见于年轻患者，常表现为无痛性较大肿

块[23]。卵巢 RMS 则好发于 3 岁以下儿童，确诊时常已为晚

期，症状以腹痛、腹胀为主[24]。④四肢RMS：典型表现为局部

肿胀，可伴红肿、触痛。肿瘤体积通常较大，可累及邻近骨

骼，但较少侵犯局部淋巴结。⑤胸腔、腹部及骨盆 RMS：因
位置深在，早期常无症状。随肿瘤增大可出现压迫症状，如

咳嗽、呼吸困难、腹胀及二便障碍等。

临床问题2：儿童及青少年RMS不同原发部位的特异性

临床表现有哪些？

推荐意见 2：不同原发部位的 RMS临床表现各异：头颈

部：常见面部/颈部肿块、声音嘶哑、眼球突出、吞咽困难、呼

吸梗阻或耳道分泌物。泌尿生殖系（膀胱/前列腺）：多表现

为尿急、血尿、排尿困难或膀胱容量减少。四肢/躯干：以局

表 1　GRADE 证据质量分级和推荐强度

分级

证据质量

　　高（A）
　　中（B）

　　低（C）

　　极低（D）

推荐强度

　　强（1）
　　弱（2）

描述

非常有把握：观察值接近真实值

对观察值有中等把握：观察值有可能接近真实，

但也有可能差别很大

对观察值的把握有限：观察值可能与真实值有

很大差别

对观察值几乎没有把握：观察值与真实值可能

有极大差别

明确显示干预措施利大于弊或弊大于利

利弊不确定或无论高低的证据均显示利弊相当
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部疼痛、肿胀及功能受限为主；若侵犯骨骼，可出现压痛或活

动障碍。肺/气道：发生转移时，可引起咳嗽、呼吸困难（证据

等级：1B）。

2.2.2　影像学检查　影像学检查贯穿 RMS 诊疗全程，涉及

识别、诊断、分期、评估疗效及复发监测等多个环节。具体检

查方法需根据实际情况合理选择。

2.2.2.1　彩色多普勒超声适应证　适用于浅表肿瘤的初步

筛查与定性，亦可用于治疗中的动态监测及术后短期随访。

临床问题3：儿童及青少年临床发现表浅肿块疑似RMS
时，首选的影像学检查方式是什么？

推荐意见 3：应首选超声检查[1]。超声具有无创、无辐

射、经济便捷及患者依从性高等优点，可清晰显示肿块内部

结构。典型声像图表现为不均质的低回声实性肿块，且血流

信号丰富，有助于初步鉴别诊断[25]。该检查亦可用于评估原

发灶、转移灶及动态监测疗效，但需结合MRI或CT检查以完

整评估肿瘤全貌（证据等级：1A）。

2.2.2.2　磁共振成像（magnetic resonance imaging，MRI）适应

证　MRI是RMS诊断、定位、术前分期、疗效监测、随访及鉴

别诊断的关键检查手段。

临床问题 4：儿童及青少年疑似 RMS时，首选的影像学

检查方法是什么？

推荐意见 4：MRI是评估肿瘤特征及其与周围组织关系

的首选影像学检查方法（证据等级：1A）。检查范围应覆盖

原发肿瘤、局部扩散区域及淋巴结。常规序列可提供形态学

信息，功能序列则有助于评估细胞密度及弥散受限情况，提

示恶性可能[26-27]。该检查尤其适用于眶周、脑膜旁及脊柱旁

肿瘤的评估。

2.2.2.3　计算机断层扫描（computed tomography，CT）适应

证　用于补充评估病变特征、筛查与随访肺部转移灶、评估

骨结构侵犯、监测疗效、急诊快速评估，以及存在 MRI 禁忌

时的替代检查。

临床问题5：儿童及青少年RMS原发肿瘤是否需常规行

CT检查？哪些情况下优先选择CT检查？

推荐意见 5：原发 RMS 的局部评估首选 MRI，无需常规

进行CT检查。以下情况应优先选择CT检查[28-29]：评估骨骼

侵犯、筛查肺部转移、存在 MRI 禁忌、为放疗或手术进行三

维规划、处理急性压迫或出血（如气道、消化道急症），以及需

评估肿瘤钙化或硬化（少数腺泡型或混合型RMS）。CT可增

强对骨受累的评估，尤其适用于头颈部等解剖复杂区域，例

如当眼眶原发肿瘤疑似骨侵蚀时，可据此将其归类为不利的

脑膜旁定位[30]（证据等级：1A）。

2.2.2.4　正电子发射断层扫描（positron emission tomography，
PET）/正 电 子 发 射 计 算 机 断 层 扫 描（positron emission 
tomography-computed tomography，PET-CT）　 PET-CT 通过

检测肿瘤葡萄糖代谢活性并结合CT解剖定位，为RMS的全

身评估提供重要补充。适应证：适用于初诊全身分期、治

疗前活检定位、疗效评估、复发监测、鉴别诊断及查找不明

原发灶。

临床问题6：在儿童及青少年RMS中，PET-CT能否作为

常规筛查或长期随访的首选手段？能否替代MRI？

推荐意见 6：PET-CT 不宜作为儿童及青少年 RMS常规

筛查或长期随访的首选方法。常规筛查与随访的核心在于

安全、经济且精准地评估病情变化。有条件者可考虑使用

PET-CT，其优势在于：①有助于全面评估病灶及转移部位，

可提高初始分期的准确性，尤其在检测淋巴结受累（敏感性

80%~100%，特异性 89%~100%）和远处转移方面优于常规

检查[31]。②在检测骨转移方面优于骨扫描。但其存在明显

局限：①识别骨髓受累的敏感性有限；②对肺转移的检出率

较低[32]。18F-氟脱氧葡萄糖 PET-CT对肿瘤分期和再分期具

有辅助价值，显著增高的最大标准化摄取值（maximum stan⁃
dardized uptake value，SUVmax）及更多转移灶可能提示预后较

差，在疗效评估和随访中也具有一定作用[27]。因此，PET-CT
不宜作为常规筛查手段[28]，建议仅在肿瘤分期、复发评估或

高危患者中使用。长期随访应以 MRI（局部评估）联合胸部

CT（肺部评估）为主，PET-CT作为补充[33]。需明确，PET-CT
无法替代MRI。两者技术优势与临床定位不同：MRI侧重于

“局部解剖细节”，是原发灶评估的首选；PET-CT侧重于“全

身代谢活性”，二者为互补关系（证据等级：1A）。

2.2.2.5　X线检查适应证　适用于浅表肿瘤的初步筛查、骨

骼侵犯的初步评估以及肺部转移的初筛。

临床问题7：儿童及青少年RMS能否通过X线检查独立

确诊？

推荐意见 7：不能通过X线检查独立确诊儿童及青少年

RMS（证据等级：1A）。虽然X线可辅助发现肿瘤钙化、骨侵

犯或肺部转移[28]，但其主要定位于“初步筛查与骨受累评

估”。确诊必须依赖于组织活检及免疫组化/分子检测，并需

结合MRI（局部评估）与CT（肺部/骨骼评估）进行综合判断。

实际临床工作中，应将X线作为辅助筛查工具，以避免漏诊

或误诊。

2.2.2.6　心脏彩色超声适应证　主要用于评估肿瘤相关的

心脏受累情况，监测抗肿瘤治疗可能引发的心脏毒性，覆盖

基线筛查、动态监测及应急评估等场景。

临床问题 8：儿童及青少年 RMS诊疗中，心脏彩色超声

的检查意义是什么？

推荐意见 8：心脏彩色超声是一种无创检查，其核心意

义在于评估肿瘤心脏转移/浸润及监测治疗相关心脏毒性，

不用于肿瘤原发灶的诊断[34-35]。其为制定安全、有效的个

体化治疗方案提供重要的心脏结构与功能信息（证据等

级：1B）。

2.3　组织病理学和免疫组化　

RMS 组织学表现多样，其诊断关键在于识别具有横纹

肌分化的肿瘤细胞——横纹肌母细胞。常用的免疫组化标

志物包括肌肉分化标志物（如结蛋白）及生肌转录因子，如肌

生长素、肌源性分化 1（myogenic differentiation 1，MyoD1）。

其中，结蛋白通常呈弥漫阳性，而肌生长素与MyoD1的表达

在不同亚型中存在差异[36]。
临床问题9：当RMS在形态学上与其他小圆蓝细胞肿瘤

难以鉴别、活检组织不足、免疫组化结果不典型或亚型分型

不明确时，应如何处理？

推荐意见 9：建议采取以下步骤：使用标准化的免疫组
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化组合结蛋白（desmin）、肌原蛋白（myogenin）、MyoD1，辅以

肌特异性肌纤蛋白（muscle specific actin，MSA）、平滑肌肌动

蛋白（smooth muscle actin，SMA）、波形蛋白（vimentin）[37]，并
及时进行FOXO1分子检测。必要时可采用二代测序。这些

方法有助于降低误诊风险、明确分型并指导后续治疗。多学

科协作与规范的病理报告是优化治疗和改善预后的关键（证

据等级：1A）。

2.4　基因检测　

各 RMS 亚型具有不同的分子遗传特征：腺泡型通常存

在 FOXO1 融合；梭形细胞/硬化型常存在 MYOD1 突变或

NCOA2/VGLL2融合；胚胎型则多伴有 11p15.5杂合性缺失及

RAS 通路相关突变等复杂遗传改变[38]。这些分子信息对于

确诊至关重要。

临床问题10：儿童及青少年RMS基因检测项目繁多，临

床应如何进行合理配置？

推荐意见 10：基因检测对 RMS的诊断、分型、风险分层

及治疗选择具有重要意义。建议按以下路径合理配置核心

检测（证据等级：1B）：应覆盖常见驱动基因，包括 PAX3/7-
FOXO1融合、TP53、MYOD1、MYOG、RAS家族基因、PIK3CA
及 FGFR1/2 等。胚系筛查：对于有肿瘤家族史或早发（<5
岁）患者，建议增加 TP53、NF1、BRCA2等遗传综合征相关基

因的检测。补充检测：当形态学或免疫组化结果不典型时，

可考虑采用全外显子测序或全基因组测序作为补充手段。

2.5　液体活检　

液体活检是一种微创技术，通过分析血液等体液中的循

环肿瘤细胞（circulating tumor cell，CTC）和循环肿瘤 DNA
（circulating tumor DNA，ctDNA）实现精准肿瘤学目标。研究

表明，该技术可用于追踪肿瘤进化、监测异质性，并有望极早

期检测耐药性、残留病灶及复发[39]。目前该技术仍处于研究

阶段，面临技术与标准化的挑战。随着超灵敏检测技术的发

展与多中心数据的积累，液体活检未来有望成为 RMS 全程

管理的核心，推动诊疗向无创、实时、精准的方向发展。

临床问题11：儿童及青少年RMS诊疗中，液体活检能否

替代组织活检？

推荐意见11：在儿童及青少年RMS诊疗中，液体活检不

能替代组织活检（证据等级：1A）。现有研究显示，血液单核

细胞表位检测（epitope detection in monocytes，EDIM）-TKTL1/
po10 检测在约 96.5% 的 RMS 患儿中呈阳性，其灵敏度与特

异性均超过 95%[40]。然而，该结果仍需经组织活检进行病理

类型确认，因此液体活检目前仅作为辅助或早期筛查手段。

首次病情评估时，建议同步进行组织活检与液体活检（EDIM
联合 cfDNA RASSF1A甲基化检测）[41]，以明确诊断并评估预

后风险。若组织活检实施困难，可先行 EDIM 检测；若结果

为阳性，则提示RMS高度可能，需尽快通过手术或影像学检

查进一步确认。尽管液体活检尚无法替代组织活检，但随着

技术快速发展，其在监测微小残留病灶及预警复发方面潜力

显著，是未来重要的发展方向。

2.6　RMS亚型的临床、形态学和分子遗传学改变　

RMS 的分类主要基于基因型与表型的相关性。根据

2020 年世界卫生组织（World Health Organization，WHO）分

类[38]，RMS 在保留胚胎性横纹肌肉瘤（embryonal rhabdomyo⁃
sarcoma，ERMS）、腺泡性横纹肌肉瘤（alveolar rhabdomyosar⁃
coma，ARMS）、多形性横纹肌肉瘤（pleomorphic rhabdomyo⁃
sarcoma，PRMS）及硬化性横纹肌肉瘤（sclerosing rhabdomyo⁃
sarcoma，SSRMS）四种经典亚型的基础上，新增 3种新亚型：

PAX-FOXO1 融合阳性 RMS、融合阴性 RMS 以及梭形细胞/
硬化性 RMS [42]。各亚型的临床特征、形态学表现及分子遗

传学改变详见下表2。
临床问题 12：如何从免疫组化及分子遗传角度，快速、

准确地明确儿童及青少年RMS的亚型？

推荐意见12：快速准确分型需遵循系统化路径：①免疫

组化初筛：首选 desmin、myogenin、MyoD1 三联检测，可有效

鉴别大部分小圆蓝细胞肿瘤。其中，FOXO1 核染色阳性是

提示腺泡型RMS（ARMS）的关键线索，一旦阳性应立即进行

分子融合检测，以尽早启动高危组治疗。②分子检测确诊与

精细分层：下一代测序（next-generation sequencing，NGS）多

基因检测是核心工具，可检出MYOD1、TP53、VGLL2/NCOA2、
TFCP2等关键突变，直接影响风险分层和靶向治疗决策。通

表 2　RMS 各亚型的临床特征、形态学表现和分子遗传学改变[42- 43]

分类

ERMS

ARMS

SSRMS

PRMS

先天型

MyoD1
突变型

骨内型

临床特点

常见于0~5岁，头颈

部及泌尿生殖系统

常见于10~20岁，

四肢

常见于0~3岁，软组

织多见

成人和儿童均可见

成人多见，好发于组

织和头颈部

多见于60岁以上，四

肢，多伴遗传综合征

形态学特点

圆形、梭形

圆形

梭形、硬化

梭形、硬化

梭形、上皮

多形性和奇

异巨细胞

免疫组化

Desmin（+++），MyoD1（F+），

HMG2A（+），AP-2β（+）

Desmin（+++），Myo（+++），MyoD1
（F+），AP-2β（-），HMG2A（-）

MyoD1>Myo

Desmin（+++）
MyoD1>Myo
Desmin（+）

MyoD1>Myo
Desmin（+++），

MyoD1（+++），Myo （+）

分子遗传

多样性：染色体增失的非整倍体；RAS家族

基因（HRAS、NRAS、KRAS）、FGFR4、
PIK3CA、NFI和FBXW7的改变

PAX3-FOXO1基因融合；PAX7-FOXO1基

因融合

VGLL2、NCOA2基因融合

MyoD1突变

TFCP2基因融合

复杂的基因改变

预后

较好

差

较好

差

差

差
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过“免疫组化初筛→分子检测确诊→指导风险分层与治疗”

的闭环流程，可在最短时间内明确亚型（证据等级：1A）。

2.7　风险分层[28，30]　
儿童及青少年RMS的风险分层依据以下 6项核心参数：

①PAX-FOXO1 融合状态：阴性为有利因素，阳性为不利因

素。②病理亚型

③国际横纹肌肉瘤研究组（Intergroup Rhabdomyosar⁃
coma Study Group，IRS）术后分组系统。第 1组：肿瘤完全切

除，切缘阴性；

第 2 组：肿瘤切除，但切缘阳性和/或区域淋巴结阳性。

第 3组：肿瘤未完全切除，但无远处转移。第 4组：确诊时已

发生远处转移。

④肿瘤部位。有利部位：眼眶、胆道、非肾脏、膀胱和前

列腺区泌尿生殖道、非脑膜旁区头/颈；不利部位：膀胱和前

列腺，肢体，脑膜，其他部位包括背部、腹膜后、盆腔、会阴部/
肛周、胃肠道和肝脏。

⑤淋巴结分期：依据 TNM 分类标准评估。T1肿瘤局限

于原发解剖部位；T2肿瘤超出原发解剖部位，侵犯邻近器官

或组织。N0：无区域淋巴结转移；N1：有区域淋巴结转移；Nx：
区域淋巴结转移不详。M0：无远处转移；M1：有远处转移。

⑥肿瘤大小和患者年龄。有利因素：肿瘤最大直径≤5 cm
且年龄<10 岁。不利因素：肿瘤>5 cm 和/或年龄≥10 岁。

TNM治疗前临床分期见表3。
具体风险分层标准详见：表4。
临床问题 13：儿童及青少年 RMS患者的风险等级由哪

些因素决定？

推荐意见13：风险等级主要由以下核心因素决定（证据

等级1A）：①病理亚型：如胚胎型ERMS、腺泡型ARMS、多形/
未分化型RMS[44]；②术前临床分期：依据TNM/IRS分期，包括

肿瘤大小、原发部位（有利与否）、局部浸润、淋巴结及远处转

移情况[28，44-45]；③术后病理切除状态：即R0、R1、R2切除是否

彻底；④关键分子改变：如是否存在 PAX-FOXO1 融合、

MYOD1 L122R、TP53、DICER1、VGLL2/NCOA2 或 TFCP2 等

基因突变[46]。

3　治疗

儿童及青少年RMS的治疗是以风险分层为基础的综合

治疗。区域淋巴结的评估是外科治疗的重要组成部分，其结

果直接影响后续放疗决策。

3.1　手术　

3.1.1　治疗原则　手术的核心目标是实现肿瘤的广泛切除。

具体原则如下：①对于瘤体较小且预计能完整切除而不损伤

重要器官功能者，可直接手术。②若瘤体较大或位于解剖复

杂部位，直接手术可能无法完全切除或导致严重功能障碍

时，应先进行新辅助化疗和/或放疗，待肿瘤缩小后再评估手

术可行性。此策略有助于缩小切除范围、降低治疗损伤及转

移风险。③除非发生肠梗阻等需紧急处理的并发症，一般不

推荐仅行减瘤手术[47-48]。总之，手术应在最大限度保留器官

功能的前提下，争取完全切除原发灶。鉴于该肿瘤对放化疗

敏感，若扩大切除将造成严重功能损害，则不宜勉强。

3.1.2　不同部位手术的特殊考量　针对不同原发部位的

RMS，手术策略需结合解剖特点进行个体化考量：脑膜旁-非
脑膜旁区域：该区域 RMS 预后通常较差。手术应力争切缘

阴性，并确保术后规范进行放疗与化疗，以改善治疗效果[49]。
泌尿生殖系统：当前治疗理念强调器官保留。通过术前化

疗，多数患者可避免进行致残性根治手术。四肢和躯干：手

术核心是在保证切缘阴性的基础上，最大限度保留肢体功

能。阴道及腹膜后：因位置深在、解剖复杂，手术方案需经多

学科团队共同讨论制定。

3.1.3　术后注意事项　放疗协同：根据手术切缘与病理结

果，综合评估是否需要辅助放疗。康复治疗：尤其对于影响

肢体功能的患者，应尽早开始规范化康复，以促进功能恢复。

心理支持：针对儿童及青少年患者的心理特点及返校等现实

问题，需提供个体化心理干预。营养支持：结合患者消化功

能与恢复需求，联合营养科制定个性化营养方案。家长指

导：由医疗团队向照料者提供疾病知识、康复技能等培训与

支持。长期随访：定期复查以监测肿瘤复发及评估远期治疗

表 3　儿童及青少年 RMS TNM 治疗前临床分期

分期

1
2
3

4

原发部位

预后良好的位置

预后不良的位置

预后不良的位置

预后良好和不良

肿瘤浸润

T1或T2
T1或T2
T1或T2

T1或T2

肿瘤最大直径（cm）
≤5或>5

≤5
≤5
>5

≤5或>5

淋巴结

N0、N1、NX
N0或NX

N1
N0、N1、NX
N0或N1

远处转移

M0
M0
M0
M0
M1

表 4　儿童及青少年 RMS 风险分层标准

危险组

低危

低危

中危

中危

高危

病理亚型

胚胎型

胚胎型

胚胎型、多形型

胚胎型、多形型

胚胎型、多形型、腺泡型

FOXO1融合状态

阴性

阴性

阴性

阴性

阴性/阳性

TNM分期

1
2~3
2~3
1~3

4

IRS分期

Ⅰ~Ⅲ
Ⅰ~Ⅱ

Ⅲ
Ⅰ~Ⅲ

Ⅳ
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副作用（如生长发育、脏器功能、生育能力等），同时建议关注

家长心理状态。

临床问题14：不同部位RMS手术的管理要点是什么？

推荐意见 14：手术难点因肿瘤部位而异。头颈部需着

重保护神经与视力；泌尿系统需维护尿路功能与血管安全；

四肢手术需平衡切缘阴性与肢体功能保留；躯干/腹膜后手

术则需注重保护深部器官及血管。手术成功的核心在于实

现切缘阴性，但在功能关键区域，需在彻底切除与功能保留

之间寻求平衡，必要时可借助术后放疗或二次手术。为降低

并发症并提高局部控制率，应重视精准影像学评估、多学科

协作及术中实时监测。术后辅助治疗与系统康复不可或缺。

针对高危分子亚型患者，应及时考虑纳入靶向或免疫治疗的

临床试验，以改善长期预后。通过准确识别各部位手术风险

并实施针对性策略，可在最大程度上保障手术安全、保留器

官功能并实现肿瘤根治，从而为患儿争取最佳治疗结局（证

据等级：1B）。

3.2　放疗　

放疗（radiation therapy，RT）是儿童及青少年 RMS 实现

局部控制的核心手段。尽管可能伴随一定毒性，但其作用不

可或缺。

3.2.1　适应证　胚胎型RMS：IRS分期 I期术后可豁免放疗；

Ⅱ~Ⅳ期术后需常规进行。腺泡型RMS：即使为 I期，术后也

需放疗以降低远处复发风险 [32，50]。此外，RT 通常推荐用于

术后有大体或镜下残留、以及中危或高危患者。

3.2.2　照射靶区　确定靶区时，应在确保完全覆盖肿瘤的前

提下尽可能缩小范围，以最大程度保护患儿的生长发育与器

官功能。①靶区的特殊考量：为保护生长发育，应尽量避开

骨骺等生长中心。同时需优化计划，使剂量快速跌落，以降

低远期第二肿瘤风险。②照射部位界定：无淋巴结转移时，

靶区涵盖原发灶及周边高危区域；若存在淋巴结转移，则还

需包含受累淋巴结区域。③照射剂量与技术：通常采用直线

加速器 6-MV X 线，每日 1.6~1.8 Gy，每周 5次。表浅肿瘤可

考虑电子束放疗或使用补偿物，以确保靶区剂量达标。④近

距离放疗：该技术将放射源置于靶区附近，与外照射相比，有

助于减少长期副作用。在儿童及青少年 RMS 中，尤其适用

于泌尿生殖系统肿瘤，具有良好的剂量学优势，可有效降低

远期毒性[3]。
临床问题15：儿童及青少年RMS患者何时必须进行RT？
推荐意见15：在以下情况必须进行RT（证据等级：1B）。

①病理分型与分期：

胚胎型：IRS Ⅰ期（完全切除且淋巴结阴性）可豁免；Ⅱ~
Ⅳ期均需RT。腺泡型：即使为 IRS I 期，也建议RT以降低局

部复发风险。

高危亚型：携带MYOD1、TP53等突变者，无论分期均需

RT[28，44]。
②手术切缘状态。R0切除：仍建议RT（尤其胚胎型Ⅱ~

Ⅳ期）。R1/R2切除：必须RT，并可考虑提高剂量[28，37]。
③残留病灶或不可切除情况。术后残留病灶≥1 cm 或

肿瘤无法手术切除时，RT是主要的局部控制手段[28]。
④特殊部位肿瘤。头颈部、盆腔、泌尿生殖系统肿瘤，即

使完全切除，也常需辅助放疗以保护关键结构。脑膜旁/颅
底侵犯肿瘤，常需同步放化疗，必要时可提前RT[51-52]。

⑤年龄因素。3 岁以下婴幼儿，若肿瘤肿大或引起功

能障碍，可考虑粒子植入、延迟 RT，并将总剂量降至 36~
40 Gy[52-53]。
3.3　化疗　

3.3.1　化疗药物　所有风险分层的儿童及青少年RMS患者

均需接受化疗。常用药物包括长春新碱、放线菌素 D、环磷

酰胺、多柔比星、异环磷酰胺和依托泊苷；拓扑替康与伊立替

康亦为具有明确抗肿瘤活性的可选药物[54-55]。
3.3.2　化疗方案　国家卫健委《儿童及青少年横纹肌肉瘤诊

疗规范（2019年版）》[28]针对不同危险度分组制定了相应化疗

方案，详见表5。
高剂量化疗（high-dose chemotherapy，HDT）联合自体干

细胞移植（autologous stem cell transplantation，ASCT）是改善

儿童及青少年 RMS 预后的一种探索性方案，但目前其生存

获益尚不明确，且毒性较大。现有证据尚未证实该方案对局

部进展、转移或复发性RMS具有明确的生存优势，因此不建

议在临床试验外常规应用[56]。
临床问题 16：儿童及青少年 RMS化疗方案高度依赖肿

瘤分期与分组，当临床出现分期信息缺失或分组判定不一致

时，应如何处理？

推荐意见 16：应依据统一的国际分期标准[如儿童肿瘤

协作组横纹肌肉瘤研究组（Children’s Oncology Group Inter⁃
group Rhabdomyosarcoma Study Group，COG IRSG）标准或欧

洲儿童软组织肉瘤研究组横纹肌肉瘤 2005研究标准（Euro⁃
pean paediatric Soft tissue sarcoma Study Group Rhabdomyosar⁃
coma 2005 study criteria，EpSSG RMS 2005 标准）]，通过多学

科会诊整合影像与病理结果，以明确分期与分组（证据等级：

1C）。具体化疗方案建议如下：Group Ⅰ（局部完全切除）：术

后采用短程 VAC（或 VAI）方案辅助化疗。Group Ⅱ~Ⅲ（不

完全切除或局部复发）：采用 9~12 周期的 VAC+IE（或 VDC/
IE）方案进行强化化疗。Group Ⅳ（远处转移）：采用上述

Group Ⅱ-Ⅲ的强化化疗方案，并联合放疗或纳入临床试验。

参考依据：COG ARST 08P1方案（VAC+IE）已证实能为高危

组患者带来生存获益；国内多中心研究也表明，规范分层治

疗可显著提升患者生存率。

表 5　不同危险度分组的化疗方案

低危组

VAC方案：长春新碱+放线菌素D+环磷

酰胺+美司钠；VA 方案：长春新碱+放

线菌素D

中危组

VAC 方案：长春新碱+放线菌素

D+环磷酰胺+美司钠；VI 方案：

长春新碱+伊立替康

高危组

VAC方案：长春新碱+放线菌素D+环磷酰胺+美司钠；VI方案：长

春新碱+伊立替康；VDC方案交替 IE方案：VDC方案（长春新碱+
阿霉素+环磷酰胺）/IE（异环磷酰胺+依托泊苷）
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3.4　靶向治疗　

复发儿童及青少年RMS患者 5年生存率不足 20%，亟需

新药。靶向治疗虽为新方向，但多数药物仍处于研究阶段，

尚缺乏疗效数据。近期研究提出通过抑制组蛋白去甲基化

酶（如 KDM3B）来调控 PAX3-FOXO1融合基因的表达，为融

合阳性RMS提供了新靶点[57]。目前，针对VEGF、mTOR等相

对成熟靶点的药物多已进入Ⅱ期临床试验，而以CD56、CD2
等新兴靶点为方向的药物则多处于 I期阶段。未来，以靶向

治疗为基础的综合模式是重要发展方向[57]。相关靶点研究

信息汇总见表6，供临床与学术参考。

临床问题 17：在儿童及青少年RMS的靶向治疗中，若遇

适应证不明确或患者选择困难，应如何决策？

推荐意见 17：决策应基于肿瘤的分子特征进行个体化

匹配。①首选策略：依据明确的驱动基因阳性（如 PAX3-
FOXO1 融合、FGFR4 突变）或关键通路激活（如 PI3K-AKT-
mTOR、MET 通路）情况，选择对应的靶向药物。②备选策

略：对于缺乏明确驱动基因的复发/转移病例，可考虑参加基

于分子特征而非肿瘤来源的“篮子”试验[57，61]（证据等级：1C）。
3.5　免疫治疗　

儿童及青少年 RMS 的免疫治疗仍处于临床探索阶段，

尚未成为标准方案，但在复发难治或特定分子亚型病例中已

显示出潜力。未来有望通过“生物标志物筛选+联合治疗”

模式，成为精准治疗的重要组成部分。

药物研究方面，针对复发/难治性 RMS 的临床试验（如

ADVL1412 研究）表明，纳武单抗联合伊匹单抗在儿童及青

少年实体瘤（包括 RMS）中耐受性良好，并表现出一定的临

床活性[63]。目前，免疫治疗与化疗、靶向治疗的联合应用是

该领域的研究重点。

临床问题 18：针对儿童及青少年 RMS的免疫治疗目前

处于什么阶段？

推荐意见 18：儿童及青少年 RMS的免疫治疗目前仍处

于临床探索阶段，其疗效主要受限于肿瘤的低突变负荷、靶

抗原异质性及免疫抑制性微环境。通过精准的分子分型与

靶抗原筛选、制定合理的联合治疗方案（如免疫治疗与化疗/
放疗相结合），并在多学科管理下严格监测安全性，可最大程

度提高治疗获益、降低不良事件发生率，从而提升患者的整

体生存质量（证据等级：1C）。

临床问题 19：儿童及青少年 RMS的主要治疗方式有哪

些？

推荐意见 19：儿童及青少年 RMS的核心治疗方式包括

手术切除、化疗及放疗（证据等级：1A）。对于早期肿瘤，手

术切除是主要手段；对于已扩散的肿瘤，化疗与放疗则不可

或缺。近年来，靶向治疗及免疫治疗的应用逐步开展，为患

者提供了更多治疗选择（证据等级：1A）。目前，探索各类联

合治疗策略（如免疫治疗与化疗、放疗或靶向治疗相结合）是

提升整体疗效的关键。

临床问题 20：儿童及青少年 RMS的新疗法具体包括哪

些？

推荐意见20：新疗法主要包括免疫治疗与靶向治疗（证

据等级：1B）。免疫治疗通过激活患者自身免疫系统识别并

清除肿瘤细胞；靶向治疗则针对肿瘤细胞特有的分子靶点，

抑制其生长与扩散。目前，这两类疗法在临床试验中已显示

出应用潜力，为患者提供了更具个体化的治疗选择（证据等

级：1B）。

4　随访[32，44-45]

目前针对儿童及青少年RMS的随访策略尚缺乏前瞻性

研究予以规范。常规建议的随访时间安排如下。

4.1　随访时间　

第 1 年：每 3 个月随访 1 次；第 2~3 年：每 4 个月随访 1
次；第 4年：每 6个月随访 1次；第 5~10年：每年随访 1次；10
年后：尽可能每年复诊或电话随访1次。

4.2　随访内容[32，44]　
第 1年：体格检查、血常规、血生化、血压、胸部X线片以

及原发瘤灶的影像学检查；

第 2~3年：体格检查、血常规、血生化、血压、胸部X线片

以及原发瘤灶的影像学检查；第 4年：体格检查、血常规、血

生化、血压、胸部 X 线片以及原发瘤灶的影像学检查；第 5~
10年：体格检查、血常规、血生化、血压检查，重点加强并发

症检测，如视觉、心肺功能、神经感觉运动等相关检查；

10年后：关注结婚生育、第二肿瘤状况等。

4.3　家长心理支持资源　

4.3.1　心理干预平台　线上心理支持平台：向日葵儿童心理

支持小组、Coping with Cancer（美国）、Teen Cancer America。
正念干预[62]和专业医疗机构服务。

表 6　以 CD56、CD2 为代表的儿童及青少年 RMS 关键靶点靶向治疗研究

靶点

CD56（NCAM）

CD2

药物/疗法

Lorvotuzumab mertansine（IMGN901）
抗体-药物偶联物

CD2-增强型 CAR-T 细胞（在现有

CAR-T 架构中共表达 CD2，以强化

免疫突触）

试验阶段

Ⅱ期（NCT02452554）针

对包括儿童RMS在内的

6种CD56高表达实体瘤

前临床/早期临床探索

（尚未进入正式的临床

试验阶段）

样本量

未公开（临床试验仍在

进行，未公布具体入组

人数）

无临床样本量（仅有体

外和小鼠模型实验）

疗效信号

早期报告显示耐受性良好，疗效数

据仍在收集中，尚未有明确的客观

缓解率报告［58-59］

体外/小鼠实验显示CD2表达可提升

CAR-T与肿瘤细胞的结合力，降低T
细胞耗竭，显著增强抗肿瘤活性［60］

注：CD56 靶点方面，洛伏珠单抗（lorvotuzumab mertansine）是首个针对 CD56 阳性儿童实体瘤（包括 RMS）并进入Ⅱ期临床试验的抗体偶联药物

（antibody-drug conjugate，ADC），但由于试验仍在进行，现有公开疗效数据有限。而针对 CD2 靶点，当前研究主要集中于通过基因工程优化嵌

合抗原受体 T 细胞（chimeric antigen receptor T-cell，CAR-T）功能，尚未开展针对 RMS 的独立临床试验。
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4.3.2　科普书籍　中文书籍：《儿童实体肿瘤百问百答》[63]。
英文书籍：《When Someone You Love Has Cancer：A Book for 
Kids》[64]、《Cancer in Children and Adolescents：A Guide for 
Families》[65]。家长指南：《Parenting Through Cancer》。
4.3.3　患者组织　国内组织：向日葵儿童（Sunflower Chil⁃
dren）、9 958 儿童紧急救助项目。国际组织：FocusOn⁃
Rhabdo、国际儿童癌症组织（Childhood Cancer International，
CCI）[66]。专项支持计划：Chai Lifeline[67]、MaxLove Project。

临床问题 21：儿童及青少年 RMS患者应如何进行复查

随访管理？

推荐意见21：应依据《儿童及青少年横纹肌肉瘤诊疗规

范（2019年版）》及《CACA 儿童及青少年横纹肌肉瘤诊疗指

南（2024）》，建立并执行标准化的随访管理方案（证据等级：

1A）。明确随访时间表：第 1年每 3个月、第 2~3年每 4个月、

第 4年每 6个月、第 5~10年每年、10年后尽量每年复诊或电

话随访；细化随访内容：基础检查包括体格检查、血常规、血

生化、胸部 X 线、原发部位 MRI/CT；必要时增加心脏、听力、

肾功能、内分泌、骨密度等专科评估；强化多学科协作：每 6~
12个月开展一次多学科会诊；重点监测方向：早期识别肿瘤

复发，持续监测长期并发症（含心脏、听力、肾功能、内分泌、

骨质、第二原发肿瘤及心理社会问题）；优化随访模式：借助

电子随访平台及远程视频随诊实现信息化管理；纳入健康宣

教：将患儿及家庭的疾病相关健康教育融入随访全过程。

5　未来方向

为推进儿童及青少年 RMS 诊疗发展，未来研究方向建

议如下。

①建立全国多中心规范化注册数据库，系统收集患者的

分子特征、影像学资料、治疗方案及长期随访等核心数据。

②推动分子分型标准化进程，结合人工智能辅助病理诊断技

术，以提升分型的精准度。③加强国际协作，积极引入更多

前沿早期临床试验（如 EMBARK、ARST2121 等），拓展治疗

研究维度。④深入探索化疗、免疫与靶向治疗的联合及序

贯策略，以优化复发/难治性患者的治疗方案，改善其生存

结局。

临床问题 22：儿童及青少年 RMS未来发展的核心瓶颈

是什么？

推荐意见 22：核心瓶颈主要包括（证据等级：1B）：复发

率高，患者远期生存仍面临挑战；分子分层体系尚不完善，影

响精准治疗决策；单药靶向或免疫治疗疗效有限，多数仍处

研究阶段；治疗相关长期毒性显著，影响患者生活质量；临床

试验资源分散，缺乏大规模多中心协作研究。未来需重点突

破以下方向：建立统一的分子分层平台，推动精准分型；实施

风险适应性治疗，实现个体化干预；开展高质量多中心随机

对照试验；引入液体活检与免疫微环境动态监测技术，实现

实时评估；推广低毒性放疗技术，减少远期损伤；加强跨国合

作与数据共享，整合研究资源。最终，需将分子检测、多学科

（multidisciplinary team，MDT）风险评估、个体化治疗、系统监

测及长期随访整合为闭环管理体系，推动治疗模式从“经验

治疗”向“精准、协同、可持续”的方向转变。
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